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Resumen

Objetivos: El tumor glioneuronal leptomeningeo difuso (DLGNT) es un tumor de bajo grado e
infrecuente. Se caracteriza por presencia de células neuronales y gliales en las leptomeninges,
comportandose de manera agresiva con extensa diseminacién; provocando hidrocefalia y
dificultando el manejo tumoral. Presentamos el caso de un paciente diagnosticado de DLGNT y su
tratamiento.

Material y métodos: Vardn, 38 afos, con trastorno del desarrollo e hipoacusia neurosensorial,
diagnosticado de hidrocefalia tratada mediante derivacion ventriculo-peritoneal (DVP). Un afio
después (02/2020) presenta inestabilidad, objetivindose un tumor intraventricular con diseminacién
meningea, que se extirpa parcialmente; como resultado anatomopatoldgico es compatible con un
astrocitoma pilocitico grado 1, con duplicacion y translocacion de BRAF. Inicia tratamiento con
temozolomida que se suspende tras 4 ciclos (02/2021) por signos radioldgicos de progresion tumoral
con hidrocefalia, planteando el diagndstico diferencial con DLGNT. Se considera iniciar seqgunda
linea terapéutica con radioterapia craneo-espinal con técnica VMAT (10/2021-12/2021).

Resultados: Repetimos el estudio molecular, revelando mutaciones en NF1 y FGFGRI1, y fusion
RIC1-JAK2; se completa estudio del gen NF1 en sangre, confirmando la mutacion y diagnosticandose
de neurofibromatosis tipo 1. Considerando la ausencia de otras alternativas terapéuticas, se inicia
tratamiento con terapias dirigidas anti-MEK (Mekinist® trametinib) a 2 mg/kg (04/2022) que se
suspende tras 2 afos por toxicidad cutanea. El paciente mantiene mejoria clinica y radioldgica desde
entonces, requiriendo inicamente una intervencion de la DVP por disfuncién con hidrocefalia
obstructiva sintomatica.

Conclusion: Se pretende destacar la importancia de un manejo individualizado y multidisciplinar en
este tipo de tumores benignos que se comportan de forma agresiva debido a la localizacion y
diseminacion.
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